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Abstract
Introduction. – During the first two years of life, hypotonia may be the only symptom of a central or peripheral nervous system disorder. We propose to
assess the sensitivity of electroneuromyography (ENMG) in the aetiological diagnosis of hypotonia of neuromuscular origin in infants and toddlers.
Method. – This is a retrospective, single-centre study with revision of the files of the 37 children aged between zero and 24 months who, between
1994 and 2006, underwent an ENMG in the etiological approach of their hypotonia and had a final diagnosis of neuromuscular disease.
Results. – All the 13 patients with spinal muscular atrophy or Charcot Marie-Tooth disease displayed neurogenic alterations on the electro-
myography (EMG). Among the 24 children ultimately diagnosed with myopathies, five only displayed myogenic alterations when tested before the
age of two. Sixteen had normal EMG results and three showed neurogenic alterations.
Discussion and conclusion. – In infants presenting with hypotonia, ENMG is useful for the diagnosis of peripheral neuropathy. Normal ENMG is
relatively common for confirmed muscle disorders in infants whereas myogenic alterations seem more unusual, so that muscle biopsy appears
unquestionable. In a few cases, early onset myopathies may present with a neurogenic ENMG pattern. Such a result should not invalidate the
clinically presumed diagnosis of myopathy and would indicate on the contrary the need for a muscle biopsy.
# 2009 Elsevier Masson SAS. All rights reserved.
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Re´sume´
Introduction. – Le tonus musculaire poursuit sa maturation jusqu’a` l’aˆge de 24 mois. Pendant cette pe´riode, l’hypotonie peut eˆtre le seul
symptoˆme d’une maladie du syste`me nerveux central ou pe´riphe´rique. Nous nous sommes propose´s d’e´valuer la sensibilite´ de l’e´lectro-
neuromyographie (ENMG) dans le diagnostic e´tiologique des hypotonies d’origine pe´riphe´rique chez les nourrissons.
Me´thodes. – Il s’agit d’une e´tude re´trospective, monocentrique, avec re´vision des dossiers des 37 enfants de ze´ro a` 24 mois qui, entre 1994 et 2006,
ont be´ne´ficie´ d’un ENMG dans le cadre du bilan e´tiologique de leur hypotonie et ont obtenu un diagnostic final de maladie neuromusculaire.
Re´sultats. – Les 13 patients avec une amyotrophie spinale ou une maladie de Charcot Marie-Tooth pre´sentaient tous des anomalies neuroge`nes a`
l’e´lectromyogramme. Parmi les 24 enfants qui ont finalement rec¸u un diagnostic de maladie neuromusculaire, cinq seulement avaient des
anomalies myoge`nes a` l’e´lectromyogramme. Seize avaient un ENMG normal et trois pre´sentaient des anomalies neuroge`nes.
Discussion et conclusion. – Chez les nourrissons avec une hypotonie, l’ENMG est utile pour le diagnostic des atteintes du neurone pe´riphe´rique.
Un ENMG normal est une e´ventualite´ relativement commune dans les maladies musculaires du nourrisson alors que des anomalies myoge`nes
semblent plus inhabituelles. La biopsie musculaire paraıˆt donc indispensable. Dans quelques cas, des myopathies a` de´but pre´coce peuvent
pre´senter un aspect neuroge`ne a` l’ENMG. Un tel re´sultat ne devrait pas remettre en cause le diagnostic de myopathie e´voque´ cliniquement et
devrait conduire au contraire a` la re´alisation d’une biopsie musculaire.
# 2009 Elsevier Masson SAS. Tous droits re´serve´s.
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1.1. Introduction
Muscle tone changes progressively over the very first
months of life and is a key factor for postural learning, such as
holding the head up between eight and 12 weeks, maintaining a
sitting position without help at nine months, standing at
10 months and so on. Indeed, muscle tone maturation continues
until the age of 24 months [11]. During this period, hypotonia
may be the only symptom of a central or peripheral nervous
system disorder [9]. In 66 to 88% of the cases, neonatal
hypotonia has a central origin [14].
Electroneuromyography (ENMG) is known to provide
useful information on many neuromuscular diseases. We
propose to assess the sensitivity of ENMG in the aetiological
diagnosis of hypotonia of peripheral (for example, neuromus-
cular) origin in infants and toddlers.
1.2. Patients and methods
This is a retrospective, single-centre study in a neuropedia-
trics department. The study population concerned children aged
between zero and 24 months, who underwent an ENMG in the
etiological approach of their hypotonia and whose final
diagnosis was a clearly defined neuromuscular disease,
between 1994 and 2006. ENMG included studies of motor
conduction velocity on the tibial nerve, sensory conduction
velocity on the median nerve, an electromyography on gluteus
maximus, tibialis anterior and biceps brachii for muscle
contraction and quadriceps for spontaneous activity at rest.
Slowed nerve conduction velocity to half the normal rate or
less leads to the diagnosis of demyelinating neuropathy. A
denervation pattern is very suggestive of a spinal muscular
atrophy: large amplitude, long duration, and polyphasic
individual motor unit potentials; fasciculations; fibrillations
and positive sharp waves. A myopathic pattern is evocative of a
muscle disease, inherited in most of cases: low amplitude,
polyphasic and short duration motor unit potentials.
We compared the electromyographic data with the current
diagnosis determined by muscle biopsy and/or specific gene
studies.Table 1
EMG results as a function of the final diagnosis.
Total Normal EMG Myogenic EMG
SMA I 7 0 0
SMA I bis 2 0 0
SMA II 1 0 0
SMA III 1 0 0
SSPA 1 0 0
CMT IA 1 0 0
CM 16 12 2
MD 5 2 2
Ste 2 2 0
S.J. Synd. 1 0 1
SA: Spinal muscular atrophy; SSPA: spinal scapulo-peroneal muscular atrophy; C
dystrophy; Ste: Steinert’s disease; S.J. Syndr.: Schwartz Jampel syndrome.The study population included 37 children (19 girls, 18 boys):
16 had various congenital myopathies (diagnosed on the basis of
a muscle biopsy referred to clinical data), 11 had typical spinal
muscular atrophy (proven by homozygous deletion of exon 7 of
SMN1 gene), five had muscular dystrophies (diagnosed on
muscle biopsy), two had Steinert muscular dystrophy (proven by
mutation in the DM1 gene), one had Charcot Marie-Tooth
disease type IA (proven by duplication of the PMP22 gene), one
suffered from Schwartz Jampel syndrome (proven by gene study)
and one had atypical spinal scapulo-peroneal muscular atrophy
(neurogenic ENMG, neurogenic pattern on muscle biopsy with
suggestive clinical presentation).
At the time of the EMG assessment, the mean patient age
was 164.5 days (range = 4 days to 2 years).
1.3. Results
Table 1 shows the ENMG results compared to the final
diagnosis. All patients with spinal muscular atrophy or Charcot
Marie-Tooth disease displayed neurogenic alterations on the
EMG.
Among the 24 children ultimately diagnosed with myopa-
thies, five only displayed myogenic alterations when tested
before the age of two. Sixteen had normal EMG results and
three showed neurogenic alterations; Table 2 shows the
diagnostic data for these individuals.
1.4. Discussion
ENMG is not systematically performed in infants or young
children with hypotonia. Arguments for a neuromuscular origin
are needed:
 lack of psychomotor delay (except for motor milestones);
 lack of sensory impairment;
 absence of pyramidal spasticity, dystonia, and cerebellar signs;
 absence of deep tendon reflexes;
 normal head circumference;
 convincing weakness.
ENMG is a reliable ancillary test for the diagnosis of a spinal
muscular atrophy (neurogenic muscle potentials, normal motorNeurogenic EMG Low MCV Low SCV
7 3 low amplitude 0
2 2 low amplitude 0
1 1 low amplitude 0
1 0 0
1 0 0
1 Slow Slow
2 1 abolished 0
1 0 0
0 0 0
0 0 0
MT: Charcot Marie-Tooth disease; CM: congenital myopathy; MD: muscular
Table 2
Diagnostic data for the children ultimately diagnosed with myopathies.
Patients 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Sex F M M F M F F M F F
Age (months) 1.5 0.5 4 0.5 9 1 3 24 0.5 6
Family history Maternal
grandmother
with FSH MD
Mother with
Steinert disease
– Mother with
Steinert disease
– – – – Mother with
epilepsy
Diagnosis CM Steinert D CMD Steinert CM CM CM CM Freeman Sheldon
associated with
myopathy
CM
Antenatal
symptoms
Reduction of
foetal movements
Cesarean
delivery
– Hydramnios
reduction
of foetal
movements
Reduction
of foetal
movements
Threat of
premature
delivery
(6th month)
– – – Reduction
of foetal
movements
1st clinical
symptomsa
Central apnoeas
(0 year)
Swallowing
impairment
respiratory
distress
Motor delay Sucking and
swallowing
impairment
Sucking and
swallowing
impairment
Sucking and
swallowing
impairment
Sucking and
swallowing
impairment
Sucking and
swallowing
impairment
Swallowing
impairment
poor motility
TR Normal Normal Normal Normal Normal Normal Normal Normal Normal
Central nervous
system
involvement
Facial dysmorphy + – – + – – -   
Arthrogryposis    + +  + + + Freeman
Sheldon
+
CK N N N N +  + + + +
EMG N N N N N N N N N N
VCS N N N N N N N N N N
VCM N N N N N nd N nd N N
Biopsy Myopathy nd MD MD N nd N nd N N
Molecular biology Steinert nr Steinert Myopathy Myopathy Myopathy Negative
for Steinert D
Myopathy
SMN gene nd nd SNRPN negative
Patients 11 12 13 14 15 16 17 18 19
Sex M F F F M F F M F
Age (months) 21 5.5 6 9 1.5 1.5 13 18.5 2
Family history Maternal
uncle and
aunt with CM
– – Consanguineous
parents
(first cousins)
Consanguineous
parents
(first cousins),
sister with
multicore CM
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Diagnosis CMD CM CMD merosine
positive
CM CM CM Multicore CM Multicore CM CM
Antenatal symptoms – – – Intrauterine
growth restriction
at 34 weeks
– –
–
1st clinical
symptomsa
Motor delay Motor delay Respiratory distress,
hip dislocation,
multiple bone
fractures at birth
Club feet,
hip dislocations
at birth
Sucking and
swallowing
impairment
Preterm birth,
respiratory distress,
muscular atrophy
of the LL
Respiratory
distress
Distal muscular
atrophy
4 limbs with
distal muscular
atrophy
Sucking and
swallowing
impairment
TR Normal Normal Normal Normal Normal Normal Normal Absent Normal
Central nervous
system involvement
– Leucodystrophy,
polymicrogyria,
vermis hypoplasia
– – – – – –
Facial dysmorphy  + + + +   +
Arthrogryposis   + +  +   
CK 800 UI/l N N N N N N N n
EMG N N NA N N N NA Distal NA in the
lower limbs
n
VCS nd nd nd N N nd N N n
VCM nd nd nd N N nd N N n
Biopsy MD Nemaline
myopathy
MD N Myopathy Myopathy N Neurogenic alterations n
Molecular biology Negative for
Steinert D
SMN gene Negative Negative
CM: congenital myopathy; CMD: congenital muscular dystrophy; CNS: central nervous system; FSH MD: facio-scapulo-humeral muscular dystrophy; MA: myogenic alterations; MD: muscular dystrophy; N: normal;
nd: not done; NA: neurogenic alterations; SMA: spinal muscular atrophy; SSP MA: spinal scapulo-peroneal muscular atrophy; TR: tendinous reflex.
a Apart hypotonia.
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Table 3
Previous retrospective studies on the diagnostic value of ENMG in hypotonia in children.
Studies Packer17 Russell18 David19 Hellmann20 Rabie21
Period 1975–1979 1970–1990 1979–1990 11 years 1999–2005
NP 29 40 30 244 19
Age 0–12 months 0–12 months 0–12 months 0–16 years 0–16 years
MD 8 20 14 49 15
EMG + 4 (50%) 2 (10%) 6 (43%) 39 (80%) 5 (33.5%)
EMG  4 (50%) 18 (90%)a 8 (57%) 10 (20%)b 10(66.5%)c
ND 21 20 16 195 4
EMG + 19 (90.5%) 18 (90%) 16 (100%) 194 (99.5%) 4 (100%)
EMG  2 (9.5%) 2 (10%) 0 1 (0.5%) 0
NP: number of patients; MD: muscle disease; ND: neuronal disease.
a 3 (15%) with neurogenic changes.
b 9 ENMG normal (50%).
c 2 (13%) neurogenic, 2 (13%) non-specific.
E. Cetin et al. / Annals of Physical and Rehabilitation Medicine 52 (2009) 546–555550nerve conduction velocities) and demyelinating peripheral
neuropathies (neurogenic muscle potentials, reduced motor and
sensory nerve conduction velocities). In the diagnosis of spinal
muscular atrophy, when clinical characteristics are clearly
identifiable (proximal hypotonia and weakness, absence of
deep tendon reflexes) the first diagnostic test should be the
SMN1 gene deletion test (research of homozygous deletion of
the exon 7). In some cases, geneticians may ask for a
neurophysiological diagnosis confirmation before the SMN1
gene study.
Although myopathic ENMG alterations are described in
review articles [5], normal ENMG seems more frequent in our
study. Our findings are in accordance with the five previous
retrospective studies in the literature [3,7,13,16,17] (Table 3).
Three studies evaluated the diagnostic value of ENMG in
hypotonia in children under the age of one and showed good
agreement between EMG data and the final diagnosis in 90 to
100% of the cases with neuronal diseases but only 10 to 50%
of the cases with muscle diseases [3,7,17]. Rabie et al. [15]
compared the accuracy of EMG/nerve conduction studies
with muscle biopsy and final clinical diagnoses in 27 children
(aged from six days to 16 years); ENMG sensitivity for
detecting myopathic motor unit potentials in myopathies was
only valid in one of seven cases (14%) under two years of age
but was far higher in older children (three out of four, 75%).
In their series, ENMGs false-negative for myopathy in infants
less than two years of age were neurogenic in three children
(50%).
Electromyography (EMG) in infants differs from use of the
method in older children or adults. It is not possible to interpret
motor unit recruitment and, thus, a potential disproportion
between the motor unit number and the effort output, which
may be the only alteration in many myopathies. Another
difficulty is that in infants, the normal characteristics of motor
unit potentials may be very similar to those found in muscle
diseases. Furthermore, many muscle diseases do not lead to
alterations in the electrical signal; EMG can only authenticate
myopathies which feature membrane dysfunction. Indeed, most
congenital myopathies have a normal ENMG profile. Conge-
nital muscular dystrophy could also be more prone to inducemyopathic activity on needle EMG than non-dystrophic lesions
[15].
The potential for neurogenic alteration in muscular
diseases has already been described [2,13,17]. It was observed
in our series for two children with a multicore myopathy.
Although a neuropathic EMG is classically considered as an
exclusion criterion for multiminicore disease, some authors
allow that ‘‘the clinical, pathologic and genetic overlap with
congenital muscular dystrophy, with rigid spine syndrome
will likely result in a reassessment of the nosologic
boundaries between multiminicore disease and congenital
muscular dystrophy’’ [6]. In patient 13 (Table 2), despite a
neurogenic ENMG profile, we were able to advance several
arguments for congenital muscular dystrophy: facial dysmor-
phia, arthrogryposis, major endomysial fibrosis in the absence
of necrosis/regeneration in muscular biopsies, abnormal MRI
results (polymicrogyria-like cortical gyration disorders in the
sylvian fissures and vermian hypoplasia). Several authors
found peripheral nerve involvement in congenital muscular
dystrophy, especially in primary merosin deficiency [1,4,10,
12,15,18]. However, as emphasized by Quijano-Roy et al., a
demyelinating peripheral neuropathy may be found in a
merosine positive congenital muscular dystrophy [15]. We
performed a study of NCV measure in three cases of our five
congenital muscular dystrophies and we never found any
demyelinating neuropathy.
Advanced cases of nemaline myopathy may also have
neurogenic alterations on ENMG [19].
1.5. Conclusion
In infants presenting with hypotonia, ENMG is useful for the
diagnosis of peripheral neuropathy. Normal ENMG is relatively
common for confirmed muscle disorders in infants whereas
myogenic alterations seem more unusual, so that muscle biopsy
appears unquestionable. In a few cases, early onset myopathies
may present with a neurogenic ENMG pattern. Such a result
should not invalidate the clinically presumed diagnosis of
myopathy and would indicate on the contrary the need for a
muscle biopsy.
Tableau 1
Re´sultats ENMG compare´s au diagnostic final.
Total ENMG
Normal
ENMG
myoge`ne
ENMG
neuroge`ne
Diminution des vitesses
de conduction motrice
Diminution des vitesses
de conduction sensitive
SMA I 7 0 0 7 3 faible amplitude 0
SMA I bis 2 0 0 2 2 faible amplitude 0
SMA II 1 0 0 1 1 faible amplitude 0
SMA III 1 0 0 1 0 0
SSPA 1 0 0 1 0 0
CMT IA 1 0 0 1 Ralenti Ralenti
CM 16 12 2 2 1 aboli 0
MD 5 2 2 1 0 0
Ste 2 2 0 0 0 0
S.J. Syndr. 1 0 1 0 0 0
SA : amyotrophie spinale ; SSPA : amyotrophie spinale scapulope´ronie`re ; CMT : maladie de Charcot Marie-Tooth ; CM : myopathie conge´nitale ; DM : dystrophie
musculaire : Ste : maladie de Steinert ; S.J. Syndr. : syndrome de Schwartz Jampel.
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2.1. Introduction
Le tonus musculaire e´volue pendant les premiers mois de la
vie et c’est un facteur cle´ pour les acquisitions posturales
comme tenir la teˆte entre huit et 12 semaines, maintenir une
position assise sans aide a` neuf mois, se tenir debout a` dix mois,
etc. En fait, le tonus musculaire poursuit sa maturation jusque
l’aˆge de 24 mois [11]. Pendant cette pe´riode, l’hypotonie peut
eˆtre le seul symptoˆme d’une maladie du syste`me nerveux
central ou pe´riphe´rique [9]. Dans 66 a` 88 % des cas, l’hypotonie
ne´onatale a une origine centrale [14]. L’e´lectroneuromyogra-
phie (ENMG) est re´pute´e fournir des informations utiles sur de
nombreuses maladies neuromusculaires. Nous nous sommes
propose´s d’e´valuer la sensibilite´ de l’ENMG dans le diagnostic
e´tiologique des hypotonies d’origine pe´riphe´rique chez les
nourrissons.
2.2. Mate´riel et me´thode
Il s’agit d’une e´tude re´trospective, monocentrique, a` partir
d’un service de neurope´diatrie. La population e´tudie´e e´tait
constitue´e d’enfants de ze´ro a` 24 mois qui ont be´ne´ficie´ d’un
ENMG dans le cadre du bilan e´tiologique de leur hypotonie et
pour qui le diagnostic final e´tait clairement e´tabli comme une
maladie neuromusculaire, entre 1994 et 2006. L’ENMG
comprenait une e´tude de la vitesse de conduction motrice du
nerf tibial, une vitesse de conduction sensitive du nerf me´dian,
une e´lectromyographie du grand fessier, du tibial ante´rieur, du
biceps brachial, pour l’e´tude des contractions musculaires et du
quadriceps pour une recherche d’activite´ spontane´e au repos.
Un ralentissement de la vitesse de conduction d’au moins la
moitie´ de la normale conduisait a` un diagnostic de neuropathie
de´mye´linisante. Des signes de de´nervation sugge´raient
fortement une amyotrophie spinale (grande amplitude, longue
dure´e et potentiel d’unite´ motrice polyphasique, fasciculation,
fibrillation et onde pointue et positive). Un aspect myopathique
e´tait e´vocateur d’une maladie neuromusculaire he´re´ditaire dans
la plupart des cas (faible amplitude, potentiel d’unite´ motrice
polyphasique et de courte dure´e).Nous avons compare´ les donne´es e´lectroneuromyographi-
ques avec le diagnostic de´termine´ par la biopsie musculaire et/
ou l’e´tude ge´ne´tique spe´cifique.
Notre population est de 37 enfants (19 filles, 18 garc¸ons) : 16
avaient une myopathie conge´nitale (diagnostique´e sur la biopsie
musculaire en fonction des donne´es cliniques), 11 avaient une
amyotrophie spinale typique (prouve´e par la de´le´tion homozy-
gote de l’exon 7 du ge`neSMN1), cinq pre´sentaient une dystrophie
musculaire (diagnostique´e sur la biopsie musculaire), deux
avaient une dystrophie musculaire de Steinert (prouve´e par la
mutation du ge`ne DM1), un avait une maladie Charcot Marie-
Tooth de type 1A (prouve´e par la duplication du ge`ne PMP22),
un souffrait d’un syndrome de Schwartz Jampel (prouve´ par
l’e´tude ge´ne´tique) et un avait une amyotrophie spinale de type
scapulope´ronie`re (ENMG neuroge`ne, aspect d’atteinte neuro-
ge`ne a` la biopsie musculaire et pre´sentation clinique e´vocatrice).
Au moment de l’ENMG, l’aˆge moyen des patients e´tait de
164,5 jours (de quatre jours a` deux ans).
2.3. Re´sultats
Le Tableau 1 montre les re´sultats ENMG compare´s au
diagnostic final. Tous les patients avec une amyotrophie spinale
ou une maladie de Charcot Marie-Tooth pre´sentaient des
anomalies neuroge`nes a` l’e´lectromyogramme.
Parmi les 24 enfants qui ont finalement rec¸u un diagnostic de
maladie neuromusculaire, cinq seulement avaient des anoma-
lies myoge`nes a` l’e´lectromyogramme. Seize avaient un ENMG
normal et trois pre´sentaient des anomalies neuroge`nes. Le
Tableau 2 montre les donne´es conduisant au diagnostic chez ces
enfants.
2.4. Discussion
L’ENMG n’est pas syste´matiquement re´alise´ chez les
nourrissons ou les jeunes enfants avec une hypotonie. Des
arguments en faveur d’une origine neuromusculaire sont
ne´cessaires :
 pas de retard psychomoteur (en dehors de l’e´volution
motrice) ;
Tableau 2
E´le´ments diagnostiques chez les enfants atteints d’une maladie musculaire.
Patient 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Sexe F M M F M F F M F F
Aˆge (mois) 1,5 0,5 4 0,5 9 1 3 24 0,5 6
Ante´ce´dents
familiaux
Grand-me`re
maternelle avec
dystrophie FSH
Me`re maladie de
Steinert
– Me`re maladie
de Steinert
– – – – Me`re e´pileptique
Diagnostic MC Steinert DMC Steinert MC MC MC MC Freeman Sheldon
associe´e a`
myopathie
MC
Signes ante´nataux Diminution des
mouvements
fœtaux
ce´sarienne – Hydramnios
Diminution des
mouvements
fœtaux
Diminution des
mouvements
fœtaux
Menace
d’accouchement
pre´mature´
(6e mois)
– – – Diminution des
mouvements
fœtaux
1er signes cliniquesa Apne´es
centrales
(0 ans)
Troubles de´glutition
de´tresse respiratoire
Retard des
acquisitions
motrices
Trouble
succion-
de´glutition
Trouble
succion-
de´glutition
Trouble
de´glutition
succion
Trouble
de´glutition succion
Trouble de´glutition
succion
Trouble
alimentation
faible motricite´
ROT Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents
Atteinte SNC          
Dysmorphie faciale +   + +  + + + Freeman Sheldon +
Arthrogryposes    + +  + + + +
CPK N N N N N N N N N N
EMG N N N N N N N N N N
VCS N N N N N nr N nr N N
VCM N N N N N nr N nr N N
Biopsie Myopathie nr DM DM Myopathie Myopathie Myopathie Myopathie
Biologie
mole´culaire
Steinert nr Steinert nr nr SNRPN
ne´gatif
Steinert ne´gatif
SMN1 ge`ne
Patient 11 12 13 14 15 16 17 18 19
Sexe M F F F M F F M F
Aˆge (mois) 21 5,5 6 9 1,5 1,5 13 18,5 2
Ante´ce´dents
familiaux
Oncle et tante
maternels pre´sentent
MC
– – Parents consanguins
au second degre´
Parents
consanguins au
second degre´, sœur
MC a` multicores
Diagnostique DMC MC DMC me´rosine
positif
MC MC MC MC a` multicores MC a` multicores MC
Signes ante´nataux – – – Retard de
croissance a`
34 semaines
– –
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2
Premiers signes
cliniquesa
Retard des
acquisitions
motrices
Retard des
acquisitions
motrices
De´tresse respiratoire,
luxation de la hanche,
double fracture des
fe´murs a` la naissance
Pieds bots,
luxation des
hanches a` la
naissance
Trouble
succion-de´glutition
de`s la naissance
Pre´maturite´,
de´tresse
respiratoire,
amyotrophie
des MI
De´compensation
aigue¨ et d’une
insuffisance
chronique
respiratoire (un an)
Amyotrophie distale Amyotrophie
distale aux
quatre membres
Trouble
succion-de´glutition
de`s la naissance
ROT Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Pre´sents Abolis Pre´sents
Atteinte SNC – Leucodystrophie,
polymicrogyrie,
hypoplasie du
vermis infe´rieur
     
Dysmorphie faciale  + + + +   +
Arthrogryposes   + +  +   
CPK 800 UI/l N N N N N N N N
EMG N N ANP N N N ANP AN distal aux MI N
VCS nr nr nr N n nr N n N
VCM nr nr nr N n nr N abolie aux MI N
Biopsie DM Myopathie a`
baˆtonnets
DM N Myopathie Myopathie N Neuroge`ne N
Biologie mole´culaire Steinert ne´gatif
Ge`ne SMN Ne´gatif Ne´gatif
RGO : reflux gastro-œsophagienne ; ANP : anomalie neuroge`ne pe´riphe´rique ; N : normale ; Dys FSH : dystrophie facioscapulo-hume´rale ; nr : non re´alise´ ; ASI : amyotrophie spinale infantile ; MC : myopathie
conge´nitale ; DH : de´le´tion homozygote de l’exon 7 ; ROT : re´flexes oste´otendineux ; CMT : maladie Charcot Marie-Tooth ; DMC : dystrophie musculaire conge´nitale ; DM : dystrophie musculaire ; AM : anomalie
myoge`ne ; MOC : syndrome muscle-œil-cerveau ; SNC : syste`me nerveux central ; ASSP : amyotropie spinale scapulope´rone´al ; MI : membres infe´rieurs ; AN : anomalie neuroge`ne ; MS : membres supe´rieurs.
a En dehors de l’hypotonie.
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Tableau 3
Les e´tudes de la litte´rature portant sur la valeur de l’ENMG dans le diagnostic e´tiologique de l’hypotonie de l’enfant.
E´tudes Packer17 Russell18 David19 Hellmann20 Rabie21
Pe´riode 1975–1979 1970–1990 1979–1990 11 ans 1999–2005
Effectifs 29 40 30 244 19
Aˆge 0–12 mois 0–12 mois 0–12 mois 0–16 ans 0–16 ans
MD 8 20 14 49 15
EMG + 4 (50 %) 2 (10 %) 6 (43 %) 39 (80 %) 5 (33,5 %)
EMG  4 (50 %) 18 (90 %)a 8 (57 %) 10 (20 %)b 10(66,5 %)c
ND 21 20 16 195 4
EMG + 19 (90,5 %) 18 (90 %) 16 (100 %) 194 (99,5 %) 4 (100 %)
EMG  2 (9,5 %) 2 (10 %) 0 1 (0,5 %) 0
MD : maladie musculaire ; ND : maladie neuronale.
a 3 (15 %) avec anomalie neuroge`ne.
b 9 ENMG normaux (50 %).
c 2 (13 %) neuroge`ne, 2 (13 %) spe´cifique.
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 absence de spasticite´, de dystonie, de signes ce´re´belleux ;
 absence de re´flexe oste´otendineux ;
 pe´rime`tre craˆnien normal ;
 faiblesse patente.
L’ENMG est un examen fiable pour le diagnostic d’amyo-
trophie spinale (anomalie neuroge`ne avec vitesse de conduction
motrice normale) et pour les neuropathies pe´riphe´riques
de´mye´linisantes (anomalie neuroge`ne avec diminution des
vitesses de conduction nerveuse, motrice et sensitive). Dans le
diagnostic d’amyotrophie spinale, quand les caracte´ristiques
cliniques sont clairement identifie´es (hypotonie proximale et
faiblesse, absence de re´flexe oste´otendineux), le premier test
diagnostic devrait eˆtre ge´ne´tique (recherche d’une de´le´tion
homozygote de l’exon 7 du ge`ne SMN1). Dans certains cas, les
ge´ne´ticiens peuvent eˆtre amene´s a` demander un diagnostic
neurophysiologique avant d’entreprendre l’e´tude ge´ne´tique.
Bien que les anomalies myoge`nes a` l’ENMG soient de´crites
dans la litte´rature me´dicale [5], un ENMG normal est beaucoup
plus fre´quent dans notre se´rie. Nos constatations sont en accord
avec les cinq e´tudes re´trospectives pre´ce´dentes que l’on trouve
dans la litte´rature [3,7,13,16,17] (Tableau 3). Trois e´tudes
e´valuent la valeur diagnostique de l’ENMG dans l’hypotonie
des enfants moins d’un an et montrent une bonne concordance
entre les donne´es de l’ENMG et le diagnostic final dans 90 a`
100 % des cas d’atteinte neuronale mais seulement dans 10 a`
50 % des cas d’atteinte musculaire [3,7,8]. Rabie et al. [16] ont
compare´ les donne´es de l’e´tude e´lectromyographique et la
vitesse de conduction avec la biopsie musculaire et le
diagnostic final chez 27 enfants aˆge´s de six jours a` 16 ans.
La capacite´ de l’ENMG a` de´tecter les anomalies myoge`nes
dans les myopathies n’e´tait constate´e qu’une fois sur sept (14 %
en dessous de l’aˆge de deux ans) mais e´tait beaucoup plus
fre´quemment constate´e chez les enfants plus vieux (trois fois
sur 4,75 %). Par ailleurs, trois des sept enfants pre´sentant une
myopathie pre´sentent des anomalies neuroge`nes a` l’ENMG.
L’ENMG n’a pas les meˆmes caracte´ristiques chez les
nourrissons que chez les enfants plus vieux ou les adultes. Iln’est pas possible d’interpre´ter le recrutement des unite´s
motrices et donc une disproportion entre le nombre d’unite´s
motrices et l’effort de contraction, ce qui peut eˆtre la seule
anomalie constate´e dans les myopathies. Une autre difficulte´ est
que chez les nourrissons, un potentiel d’unite´ motrice normale
peut ressembler a` celui constate´ dans les maladies musculaires.
De plus, beaucoup de maladies musculaires ne s’accompagnent
pas d’anomalie du signal e´lectrique ; l’ENMG peut seulement
authentifier les myopathies avec une anomalie de fonctionne-
ment de la membrane. De ce fait, la plupart des myopathies
conge´nitales ont un aspect e´lectromyographique normal. Les
dystrophies musculaires conge´nitales pourraient induire plus
volontiers une activite´ myoge`ne a` l’e´lectromyographie que les
maladies non dystrophique [15].
Les anomalies neuroge`nes a` l’ENMG ont de´ja` e´te´ de´crites
dans les maladies musculaires [2,13,17]. Cela a e´te´ observe´ dans
notre se´rie chez deux enfants avec une myopathie a` multicore.
Bien qu’un ENMG neuroge`ne soit classiquement conside´re´
comme un crite`re d’exclusion pour le diagnostic de maladie a`
multicore, certains auteurs pensent que « le chevauchement
clinique, anatomopathologique et ge´ne´tique entre les dystrophies
conge´nitales et le Rigid Spine Syndrom aboutira vraisembla-
blement a` une nouvelle e´valuation des limites nosologiques entre
les maladies a` multiminicore et les dystrophies musculaires
conge´nitales » [6]. Chez le patient 13 (Tableau 2), malgre´ un
aspect d’ENMG neuroge`ne, nous avons plusieurs arguments
pour l’existence d’une dystrophie musculaire conge´nitale :
dysmorphie faciale, arthrogrypose, fibrose endomysiale majeure
en l’absence de ne´crose/re´ge´ne´ration a` la biopsie musculaire,
anomalie a` l’imagerie par re´sonance magne´tique. Plusieurs
auteurs ont trouve´ une atteinte du nerf pe´riphe´rique dans
certaines dystrophies musculaires conge´nitales, en particulier
dans les de´ficiences primaires en me´rosine [1,4,10,12,15,18].
Cependant, comme l’a souligne´ Quijano-Roy et al., une
neuropathie pe´riphe´rique de´mye´linisante peut eˆtre trouve´e dans
des dystrophies musculaires conge´nitales me´rosine positive [15].
Nous avons re´alise´ une e´tude des vitesses de conduction nerveuse
dans trois de nos cinq cas de dystrophie musculaire conge´nitale et
nous n’avons jamais trouve´ de neuropathie de´mye´le´nisante.
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donner des alte´rations neuroge`nes a` l’ENMG [19].
2.5. Conclusion
Chez les nourrissons avec une hypotonie, l’ENMG est utile
pour le diagnostic des atteintes du neurone pe´riphe´rique. Un
ENMG normal est une e´ventualite´ relativement commune dans
les maladies musculaires du nourrisson alors que des anomalies
myoge`nes semblent plus inhabituelles. La biopsie musculaire
paraıˆt donc indispensable. Dans quelques cas, des myopathies a`
de´but pre´coce peuvent pre´senter un aspect neuroge`ne a`
l’ENMG. Un tel re´sultat ne devrait pas remettre en cause le
diagnostic de myopathie e´voque´ cliniquement et devrait
conduire au contraire a` la re´alisation d’une biopsie musculaire.
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